


 1.各県からの参加医師（＝：今回欠席）

参加者名 所属 氏名 所属
1 北海道 ⾧尾雅悦 国立病院北海道医療セ ⾧尾雅悦 国立病院北海道医療セ

2 青森県 ＝
3 岩手県 和田泰格 岩手医大小児科 和田泰格 岩手医大小児科
4 宮城県 大浦敏博 東北大学小児科 市野井那津子 東北大学小児科
5 秋田県 高橋 勉 秋田大学小児科 高橋 勉 秋田大学小児科
6 山形県 沼倉周彦 山形大学小児科 沼倉周彦 山形大学小児科
7 福島県 ＝ 川崎幸彦 福島県立医大小児科

8 茨城県 ＝ 鴨田知博 筑波大学小児科
9 栃木県 窪田  満 国立成育医療研究セ 窪田 満 国立成育医療研究セ

10 群馬県 ＝ 大津義晃 群馬大学小児科
11 埼玉県 味原さや香 埼玉科大小児科 大竹 明 埼玉科大小児科
12 千葉県 高柳正樹 帝京平成大学 高柳正樹 帝京平成大学
13 東京都 窪田  満 国立成育医療研究セ 窪田 満 国立成育医療研究セ

14 神奈川県 室谷浩二 神奈川県立こども医療セ 室谷浩二 神奈川県立こども医療セ

15 新潟県 入月浩美 新潟大学小児科 ⾧崎啓祐 新潟大学小児科
16 富山県 ＝ 五十嵐 登 富山県立中央病院小児科

17 石川県 久保 実 石川県総合看護専門学校 久保 実 石川県総合看護専門学校

18 福井県 畑 郁江 福井大学小児科 畑 郁江 福井大学小児科
19 山梨県 齋藤朋洋 山梨県立中央病院小児科 齋藤朋洋 山梨県立中央病院小児科

20 ⾧野県 ＝ 竹内浩一 ⾧野県立こども病院

21 岐阜県 笹井英雄 岐阜大学小児科 深尾敏幸 岐阜大学小児科
22 静岡県 緒方 勤 浜松医大小児科 緒方 勤 浜松医大小児科
23 愛知県 ＝ 伊藤哲哉 藤田保健衛生大小児科

24 三重県 ＝ 平山雅浩 三重大学小児科
25 滋賀県 ＝ 丸尾良浩 滋賀医大小児科
26 京都府 参加者非公開
27 大阪府 新宅治夫 大阪市立大小児科
28 兵庫県 ＝
29 奈良県 西久保敏也 奈良県立医大小児科 西久保敏也 奈良県立医大小児科

30 和歌山 利光充彦 和歌山県立医大小児科 利光充彦 和歌山県立医大小児科

31 鳥取県 神﨑  晋 鳥取大学小児科 神﨑 晋 鳥取大学小児科
32 島根県 小林弘典 島根大学小児科 小林弘典 島根大学小児科
33 岡山県 ＝
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参加者名 所属 氏名 所属
34 広島県 香川礼子 広島大学小児科 香川礼子 広島大学小児科
35 山口県 守分 正 国立岩国医療センター 守分 正 国立岩国医療センター

36 徳島県 岡田朝美 徳島大学小児科 小谷裕美子 徳島大学小児科
37 香川県 伊藤道徳 四国こどもとおとなの医療セ 伊藤道徳 四国こどもとおとなの医療セ

38 愛媛県 ＝ 井上博晴 愛媛県立中央病院新生児内科

39 高知県 荒木まり子 高知大学小児科 荒木まり子 高知大学小児科
40 福岡県 廣瀬伸一 福岡大学小児科 廣瀬伸一 福岡大学小児科
41 佐賀県 渡邊順子 久留米大小児科 渡邊順子 久留米大小児科
42 ⾧崎県 伊達木澄人 ⾧崎大学小児科 伊達木澄人 ⾧崎大学小児科
43 熊本県 ＝ 中村公俊 熊本大学小児科
44 大分県 井原健二 大分大学小児科 井原健二 大分大学小児科
45 宮崎県 ＝ 澤田浩武 宮崎大学小児科
46 鹿児島 丸山慎介 鹿児島大小児科 丸山慎介 鹿児島大小児科
47 沖縄県 知念安紹 琉球大学小児科 知念安紹 琉球大学小児科

 2.研究協力者

鶴田憲一

但馬 剛

 3.厚労省

平子哲夫

梅木和宣

 4.公衆衛生協会

北川定謙

米山克俊

 5.その他

福田 敬

此村恵子

盛一享徳

青木菊麿

大和田操

川口耕一

 6.研究班事務局

山口清次

古居みどり 島根大学小児科、書記

厚労省母子保健課課⾧

静岡県理事（全国衛生部⾧）

成育医療研究センター

国立保健医療科学院

成育医療研究センター

会議参加者

公衆衛生協会名誉会⾧

公衆衛生協会総務課⾧

島根大学小児科

NPO法人TMS普及協会東京オフィス

厚労省母子保健課課⾧補佐

恩賜財団母子愛育会

東京都予防医学協会

都道府県名
今年度の中核的医師

国立保健医療科学院
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都道 
府県 

2017 
出生数 

発見 
患者 

診断・治療上の問題点 自由意見・連絡協議会活動 
（患者登録、追跡体制、全国レベル会議開催等） 

1 北海道 34,040 5 ・CPT2 欠損症の新指標について  
・カルニチン欠損症の要再検査数が多い 

  

2 青森県 8,035 1 ・「先天性副腎過形成症」の精密検査：東北大学
病院へのコンサルト 

 

3 岩手県 8,175 1 先天代謝異常症の相談先の確立を望む 患者登録は、紙媒体ではなく、全症例オンライ
ン登録が理想 

4 宮城県 16,648 0    
5 秋田県 5,396 1 診断例は里帰り分娩、他県へ紹介 ・「先天性代謝異常検査等専門部会」開催 

（秋田・岩手共同） 

6 山形県 7,259 1 ・最終診断確認時期が MS2-3 か月後と早い  
・長期フォロー体制がない 

・長期追跡や研究への同意は重要で必須 
・実施には全国共通で行うことが必要 
・行政からある程度強制力のある通達が望ましい  
・母子保健技術研修会開催 

7 福島県 13,217 4 
 

・検査前（産科）の精度アップ（適切な時期の
採血と速やかな検体の郵送）、速やかな精検受
診について  

・新生児マススクリーニング保護者向け説明書  
8 茨城県 20,431 1    
9 栃木県 14,029 0 ・偽陽性者数のみならず、再検査数、精検数、

要精検児の追跡、確定診断の結果の共有を検討中  
・HPLC 法を要領から削除 

  

10 群馬県 13,279 1   
11 埼玉県 53,069 9 ・C5-OH の偽陽性、偽陰性 

・GA2 診断の難しさ 
・Y435C は全て軽症型 PPA となるか？ 

・NBS でビオチニダーゼ欠損は C5-OH では新
生児期には引っかからないことの周知徹底 

・自治体によっては、まだアドバイスのできる
医師がいない地域もある。精検担当医師のし
っかりしたネットワークを作るべき  

12 千葉県 44,054 5 ・CPT2 判定基準について ・LSD 等オプショ
ナルスクリーニングの進捗について 

・新生児スクリーニングのシンポジウム開催 
（千葉地方会） 

13 東京都 108,990 9 ・シトリン欠損症：初回検査時にシトルリン、
Phe 軽度高値 ・MCCD：2 例のうち 1 例は、
同胞例。ろ紙血二次検査や尿中有機酸分析によ
る化学診断が困難であった。遺伝子解析で診断
に至った ・VLCAD：うち 2 例はカットオフ値
ぎりぎりの値 ・カルニチン欠乏症：同胞例。
本症は東京都ではTMS対象疾患外であるため、
出生医療機関に検査結果の情報を提供した  

診断上の課題：基本的に遺伝子異常検索が必要。
MCCD でも、尿中有機酸分析の結果いかんにか
かわらず、遺伝子解析が有用 
 
・TMS 体制のいわゆる二次対象疾患等の取り
扱いの協議  

・行政主導の追跡調査体制の検討  
・来年度の連絡協議会の設立予定 

14 神奈川県 68,131 7  

15 新潟県 14,967 1    
16 富山県 7,178 2 VLCAD 欠損症：遺伝子診断、極めて軽症例。 

発熱時にも CK 上昇なし。このようなケースの
フォローの在り方 

・連絡協議会議題：TM データの医療現場への
情報還元が必要 ・講演会開催「命を救うマス
スクリーニング」窪田先生（成育セ） 

17 石川県 8,696 2 ・甲状腺機能低下症の追跡期間（5 年？）高 TSH 血症と一過性機能低下症の鑑別 
・スクリーニング対象疾患の追加について：LSD や SMA など  
・CAH のカットオフ値 ・研修会（講演）年１回実施  

18 福井県 5,856 1 PKU 古典型、BH4 反応性なし  ・大学以外の医師（小児科、産科とも）が、患
者の診断、治療状況を知る機会が少ないた
め、疾患の認知度が低い 

・研修会や報告、啓発活動の機会が望ましい 
19 山梨県 5,705 0 HbA1c のように、アシルカルニチン分析値の

標準化は可能なのか？ 
アドバイザー依頼：窪田先生(成育セ) 疑問点
が解消され、システムも円滑になった  

20 長野県 14,519 2 メチルマロン酸血症の児の離乳食での蛋白制
限が手探り状態で難しい 

いわゆる二次疾患の取扱（二次疾患を対象とす
るか）について再度議論となった 

21 岐阜県 14,039 1 ２次検査できる検査施設との契約によって偽
陽性例を減らすこと  

・新生児、妊婦への抗生剤使用と C5 偽陽性 
・NBS は公的事業であり、発見された症例の
登録・追跡システムが必要  

22 静岡県 26,261 7   検査機関（各都道府県）の正常値の基準化は
難しいかもしれないが、各地域でバラバラの基
準を用いることも避けたい  

23 愛知県 62,436 12  検体提出日齢など 

24 三重県 12,663 6   

25 滋賀県 11,598    

26 京都府 

京都市 

18,521 

 
0 ・実施主体が京都府、京都市の 2 箇所  ・中核医は置いていない 

・精密検査の公費負担を実施。請求書類と精密検査結果を育成推進課に同時に提出  
・中核医療機関は市内５医療機関が，中核医師の役割の一部（精密検査結果の取りまとめ）は育成
推進課が担っている  

・陽性児の相談については，特定の医師に集中せず各医療機関の医師に依頼  

各自治体の新生児スクリ―ニングの現状と課題（中核医師を対象としたアンケート） 
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 都 道 
府 県 

2017 
出生数 

発 見 
患 者 

診断・治療上の問題点 自由意見・連絡協議会活動 
（患者登録、追跡体制、全国レベル会議開催等） 

27 大阪府 66,602 9 ・ガラクトース血症のスクリーニングについて  ・事業を自治体から国の事業にもどす 
・新しい対象疾患（LSD、免疫不全、メンケス病など）の組み入れ  
・同意書の統一（残ろ紙の使用を含む） ・ガラクトース血症の取り扱い  
・検査機関、判定医師を学会認定にしてはどうか  ・自治体担当者は配置後 1 年以内に講習会参加を 

28 兵庫県 41,605 8 ・発症後診断例：OTC 欠損症計 2 名、CPT1 欠
損発症後 1 名  

・ガラクトース高値例、C14:1 高値例が多かっ
たが、2017 年は減った 

・オラペネム内服の児で C3 低下例  

Fabry、Pomp のスクリーニング実施の可能性 

29 奈良県 8,965 3   
30 和歌山 6,464 1  
31 鳥取県 4,310 0   
32 島根県 5,109 0  新生児スクリーニング講習会（第 2 回）を開催 
33 岡山県 14,910    
34 広島県 22,150 7 古典型 PKU（1）；軽症 HPA（２）；軽症 PPA

（1）；全身性カルニチン欠乏症（2） 転居のた
め他府県へ情報提供  

  

35 山口県 9,455 0 ・カルニチン代謝に影響のある抗生剤を使用し
ている施設で再検が多かった。抗生剤予防投
与中止、変更をパンフレットで注意喚起。そ
の結果、本年は再検査症例が激減  

・早産児の１７OHP 高値：県で基準値を作成
して早期精査を行う方針     

・新生児スクリーニングの標準化は検査方法な
どでは行うべき  

・検査項目に関しては、標準化の名のもとに一
部自治体の先進的な試みをなくすと、システ
ムが後退する危惧あり  

・一部で Fabry 病スクリーニングが行われてい
るが、一部の病院だけでやるのには問題あり、
全県的に拡大するのかどうか検討必要  

・OTC 欠損症スクリーニングの受け入れ。今年
は症例がなかったので討論できず 

36 徳島県 5,182 0   
37 香川県 7,387 2 PCCB 遺伝子 Y435C 変異の PPA:エルカルチン

投与により経過観察中  
・即精査時の対応、追跡調査の方法について：
保健所から検査機関に取りまとめ変更  

・研修会開催「新生児マス・スクリーニングに
おける早期発見・早期治療の重要性について」 

（医療機関、市町の保健所母子保健担当者向け） 
38 愛媛県 9,569 0   
39 高知県 4,837 0    
40 福岡県 43,438 集 

計 
中 

・2015 年度までしか集計が終了していない（福
岡県は種々の施設で独自に確定診断を行っ
ており、集計に時間を要する） 

・再検、再々検での緊急度を明らかにして欲し
いと産科サイドから依頼事例あり  

・保存検体の使用依頼への対応が問題（たとえ
ば突然死乳児例など）：倫理、検体ろ紙の所有
権の問題などがある  

（連絡協議会の議題） 
・確定診断調査に非協力施設の対応  
・検査機関からの実施状況報告  
・精査対応可能な医療機関の調査結果について  
・陽性者が出た場合の行政の関与について  
・新しい新生児スクリーニング検査について 

41 佐賀県 6,743 1  ・精査、再検機関はある程度は近医で行えるかも
しれない。その後のフォローアップは専門医施
設へ一度は紹介すべき。実際に患者さんを診て
フォローアップした経験の有無は重要  

・検査、支援体制の確認 
42 長崎県 10,558 4 母体ビタミン B12 欠乏症より出生した児（1）   
43 熊本県 14,657 2   
44 大分県 8,658 1 診断例は兄弟児も同疾患で治療中（スクリーニ

ング検査で発見） 
・母乳推進の，ある産科施設から比較的多くの疑
陽性例（長鎖脂肪酸の上昇）。体重減少が 10％
近くになるほどの母乳推進（人工乳制限）は異
化更新があり、危険であると思うが、自治体か
らの介入、指導は特になし  

・このネットワーク会議から何らかの提案が出
せないでしょうか？ 

45 宮崎県 8,797 2 重症プロピオン酸血症（１）：熊本大学へ緊急ヘ
リ搬送 

・新規スクリーニング（ADA 欠損症、ALD、
TREC、ライソゾーム病）を検討中。2019 年
度から一部有料化の導入を検討  

46 鹿児島 13,209 1 食事療法に関する情報が少なくて指導に困る
ことがある 

 

47 沖縄県 16,217 3 ・母が全身カルニチン欠乏症（1 名）：カルニチ
ン投与しても遊離カルニチン上昇しない場
合の対応は? 

・診断：VLCAD 欠損：酵素活性で判断（不十
分かもしれませんが）あるいは一般生化学検
査等で食事制限の要否を判断できないか？ 

・「二次スクリーニングにおける血清MS/MSデ
ータの標準化」を議題に 

・次世代担当者の育成 
(10 年間で少なくとも 1 名) 

 計 946,014 123 （←患者数は、４４都道府県のデータ） 
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第２回新生児スクリーニング全国ネットワーク会議
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